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Abstract
Congenital Long-QT syndrome (LQTS) is a disease caused by various mutations (more than
50) in at least five genes coding cardiac ion channels. Mutations in KVLQT1 (LQTS1) and
HERG (LQTS2) are most commonly identified. These mutations induce functional defects in
either slow (IKs:LQTS1) or rapid (IKr:LQTS2) delayed potassium current. SCN5A (LQTS3) is
the cardiac sodium channel gene. This genetic heterogeneity makes genetic testing very diffi-
cult. KVLQT1 (LQTS1) mutations are screened initially, because this appears to be the most
common disease-causing gene. If no mutation is uncovered in KVLQT1, HERG and SCN5A,
one cannot conclude that the subject does not have LQTS, because other disease-causing genes
remain to be discovered. Various phenotypic patterns of T waves have been noted in a respec-
tive genotype. In LQTS1 arrythmias and sudden cardiac death are more frequently associated
with enhanced adrenergic factors (physical or emotional stress) than in other forms of LQTS.
Swimming is a common trigger for symptoms in patients with LQTS1, auditory triggers are
common in LQTS2. The diagnosis of LQTS can be difficult in some patients using the surface
electrocardiogram alone. Many patients have borderline (QTc = 0.42–0.47 s) or normal QT
intervals with either symptoms (ie, syncope) torsade de pointes or a family history of LQTS. In these
patients provocative tests (treadmill exercise) may be useful. Prophylactic treatment in asympto-
matic children is indicated, because 30–40% of patients present with cardiac arrest and no
preceding symptoms. (Folia Cardiol. 2005; 12: 403–411)
long-QT syndrome, ion channels, mutation, repolarization parameters,
ST-T wave patterns, exercise stress test
Historia
Formalnie po raz pierwszy w 1957 r. Jervell
i Lange-Nielsen opisali w Norwegii rodzinę, w któ-
rej 4 z 6 dzieci charakteryzowało się wydłużonym
odstępem QT w EKG, wrodzoną głuchotą i omdle-
niami, co doprowadziło do nagłej śmierci u 3 dzieci
(dziedziczenie autosomalnie recesywne) [1]. Oka-
zało się, że już w 1856 r. Meissner [2] opublikował
doniesienie o nagłym zgonie w szkole głuchej
dziewczynki, której dwaj bracia zmarli nagle w cza-
sie napadów złości i przestrachu.
W 1963 r. Romano we Włoszech i w 1964 r.
Ward w Irlandii opisali zespół autosomalnie domi-
nujący, bez wrodzonej głuchoty, z wydłużeniem
odstępu QT w EKG, z nawracającymi omdleniami
i nagłą śmiercią [3, 4]. Autorami pierwszego (1961 r.)
doniesienia o nagłym zgonie prawidłowo słyszącego
404
Folia Cardiol. 2005, tom 12, nr 6
www.fc.viamedica.pl
dziecka z zaburzeniami repolaryzacji komór w EKG
typowymi dla zespołu wydłużonego QT są Polacy:
Lenartowska i Świderski [5].
Epidemiologia
Częstość zespołu wydłużonego QT (LQTS,
long-QT syndrome) w ogólnej populacji nie jest do-
kładnie znana. Dawniej powszechne było powiedze-
nie, że „LQTS jest niewątpliwie zespołem bardziej
nierozpoznanym niż rzadkim”. Ostatnio, dzięki no-
wym badaniom genetyki molekularnej, wzrostowi
zasobu wiedzy i edukacji oraz możliwości korzysta-
nia z komputerowych baz danych, uważa się, że czę-
stość tego zespołu jest zbliżona do częstości mu-
kowiscydozy [6].
Częstość zespołu z wrodzoną głuchotą szacuje
się na mniej niż 10% wszystkich przypadków LQTS
— 2–3/1000 w populacji dzieci głuchych, a w popu-
lacji dzieci w wieku 4–14 lat w Anglii, Walii i Irlan-
dii — 1,6–6/1 000 000.
Częstość zespołu Romano-Warda wynosi
1:10 000, ale jeśli uwzględni się przypadki z prawi-
dłowym zapisem repolaryzacji w EKG, częstość ta
przypuszczalnie jest większa. Istnieją doniesienia
o braku wydłużenia odstępu QT w EKG — u 10–15%
nosicieli mutacji genowych [7–9]. U około 6% człon-
ków rodzin obciążonych LQTS mimo normalnego
zapisu EKG występują omdlenia lub zatrzymanie
akcji serca [10].
Pomimo dziedziczenia autosomalnego LQTS,
które, jak wiadomo, nie jest zależne od płci, wystę-
puje przewaga tego zespołu (2:1) u dziewczynek
i kobiet [11, 12]. W wieku niemowlęcym i do 15. rż.
częstość występowania jest taka sama u dziewczy-
nek i chłopców. Po ukończeniu 15. rż. pierwsze
objawy choroby częściej ujawniają się u chłopców
(80%) niż u dziewcząt (52%) [11, 13].
Natomiast zdecydowanie większa śmiertelność
występuje u chłopców do 10. roku życia. Większe
jest wtedy u nich ryzyko powikłań arytmicznych,
które zmniejsza się po okresie pokwitania. U dziew-
czynek z zespołem wydłużonego QT stwierdza się
nieco mniejsze ryzyko powikłań arytmicznych niż
u chłopców, natomiast u kobiet ryzyko to jest więk-
sze niż u mężczyzn. Ta zależność pomiędzy wiekiem,
płcią i ryzykiem powikłań antyarytmicznych jest rów-
nież uwarunkowana genetycznym typem zespołu
wydłużonego QT [14–16].
Mutacje w zespole LQTS1 i LQTS2 charakte-
ryzują się w prezentowanym fenotypie wczesnym
ujawnieniem dolegliwości, z małym ryzykiem na-
głego zgonu. U pacjentów z LQTS3 objawy wystę-
pują później, ale ryzyko nagłej śmierci jest u nich
duże, dlatego konieczne jest ich intensywne lecze-
nie [17, 18].
Rola badań genetycznych
Początkowo uważano, że przyczyną zaburzeń
w zespole wydłużonego QT jest nierównomierne
unerwienie współczulne serca ze zmniejszonym
napięciem włókien współczulnych prawostronnych
(prawdopodobnie wrodzonym) i odruchowo wzmo-
żonym napięciem współczulnym po lewej stronie
[19, 20].
Nowe teorie genetycznego uwarunkowania
wrodzonego LQTS pozostawiają układowi współczul-
nemu jedynie rolę inicjatora, wyzwalającego groźne
dla życia komorowe zaburzenia rytmu serca (wielo-
kształtny częstoskurcz komorowy typu torsade de
pointes) poprzez wywołanie wczesnych depolaryza-
cji następczych, w komórkach z wydłużonym czasem
trwania potencjału czynnościowego [21, 22].
W 1991 r. dzięki badaniom Keatinga i wsp. [23]
opracowano molekularny model arytmogenezy.
Stwierdzono, że przyczyną zaburzeń elektrofizjolo-
gicznych w zespole wydłużonego QT są nieprawidło-
wości w białkach kanałów jonowych błony podsta-
wowej komórek mięśnia sercowego. Zmutowane
geny kodujące, odpowiedzialne za postacie genoty-
powe od LQTS1 do LQTS6, zlokalizowano na chro-
mosomie 3, 4, 7, 11 oraz 21.
Uważa się, że 50–60% pacjentów z zespołem
wydłużonego QT ma genotyp LQTS1, zaś genotyp
LQTS2 to 35–40% przypadków. Zatem te dwie po-
stacie choroby są odpowiedzialne za zdecydowaną
większość klinicznych postaci zespołu LQTS.
Zespół LQTS3 ujawnia się u około 8% chorych,
podczas gdy LQTS5 oraz LQTS6 występują rzadko
(ok. 5%). Obie postacie autosomalne recesywne
zespołu Jervella i Lange-Nielsena, związane z mu-
tacjami homozygotycznymi w genach KCNQ1 oraz
KCNE1, odpowiadają za mniej niż 1% przypadków
[21, 24, 25].
Geny odpowiedzialne za wystąpienie
zespołu wydłużonego QT
W patogenezę zespołu wydłużonego QT jest
zaangażowanych 7 genów: 5 z nich wiąże się z biał-
kami potasowych kanałów jonowych, 1 z kanałem
sodowym, 1 z ATP-azą Na/K (wymieniaczem Na/Ca
z ankiryną beta) (tab. 1).
Pierwszy z genów kandydujących do miana
odpowiedzialnego za zespół wydłużonego QT zma-
powano na chromosomie 11 w prążku 15,5 w 1991 r.
i nazwano go KCNQ1 [23]. Jest on zbudowany
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z 15 eksonów i zajmuje 400 kB [26]. Wielu autorów
podaje różną liczbę eksonów, np. Splawski i wsp.
— 16 eksonów [27], Itoh i wsp. — 17 eksonów [28],
Neyroud i wsp. — 19 eksonów [29]. Różnice te wy-
nikają z alternatywnego składania eksonów 1 i 2, co
jest odzwierciedlone w powstających wariantach
białka [30].
Gen KCNQ1 koduje fragment białka (mono-
mer) podjednostki alfa kanału potasowego. Funk-
cjonalny kanał potasowy zostaje utworzony przez
4 monomery podjednostki alfa i podjednostkę beta,
kodowaną przez KCNE1 [30, 31]. Podobnie jak we
wszystkich kanałach potasowych, każda podjednost-
ka alfa składa się z 6 transmembranowych segmen-
tów przedzielonych domeną pory. Czwarty subfrag-
ment zawiera dodatnio naładowane aminokwasy, co
sprawia, że działa on w kanale jako wskaźnik poten-
cjału, miejsce pomiędzy S5 i S6 tworzy selektywną
porę jonową.
Gen KCNQ1 ulega ekspresji nie tylko w ser-
cu, ale także w innych tkankach: trzustce, nerkach,
płucach, natomiast nie ulega ekspresji w wątrobie,
mięśniach szkieletowych czy mózgu. W sercu wy-
stępują dwie izoformy KCNQ1: izoforma 1 kodują-
ca białko zbudowane z 676 aminokwasów i skróco-
na izoforma 2 kodująca białko o długości 549 ami-
nokwasów [30].
Mutacje tego genu są przyczyną LQTS1. Więk-
szość z nich to mutacje zmiany sensu powodujące
utratę funkcji kanału i efekt dominujący negatywny.
Dotychczas zidentyfikowano ponad 115 mutacji tego
genu: mutacje zmiany sensu (72%), zmiany ramki
odczytu (10%), delecje i mutacje miejsc składania (5–
–7%). Większość jest zlokalizowana w domenach
wewnątrzkomórkowych (52%) i transmembrano-
wych (30%), niektóre zaś w rejonie pory (12%)
i w segmentach zewnątrzkomórkowych (6%) [30–32].
Drugi z genów to SCN5A, który zmapowano na
chromosomie 3 w prążku 21 [33]. Jest on zbudowa-
ny z 28 eksonów i koduje białko składające się z 2016
aminokwasów o masie molekularnej 227 kDA [34].
Sercowa podjednostka alfa jest zbudowana
z 4 homologicznych domen DI-DIV, a każda dome-
na z 6 transmembranowych segmentów. Gen ten
ulega ekspresji w sercu i w mózgu, lecz nie w mię-
śniach szkieletowych czy wątrobie i macicy [35].
Mutacje zmiany sensu i miejsc donorowych są
przyczyną szybkiego powrotu kanału sodowego
z fazy inaktywacji, mutacje zmiany ramki odczytu
powodują utratę funkcji kanału, co wywołuje utratę
fazy platau lub fazy 2 tylko w epikardium prawej
komory, lecz nie w endokardium (odprowadzenia
V1–V3). Inną konsekwencją mutacji zmiany sensu
w SCN5A jest wzrost wolnych postaci inaktywacji,
co powoduje utratę aktywności kanału sodowego,
a w konsekwencji zredukowanie napięcia kanału [35].
Utrata funkcji kanału sodowego poprzez reduk-
cję poziomu ekspresji genu czy zwiększenie kine-
tyki inaktywacji są charakterystyczne dla zespołu
Brugadów — jednego z fenotypów związanych
z SCN5A, podczas gdy mutacje wywołujące LQTS3
wiążą się z uzyskaniem funkcji z wolnym lub sta-
łym wejściem kanału w fazę 2 (przedłużona inakty-
wacja), co w konsekwencji powoduje wydłużenie
czasu trwania odcinka ST w EKG prowadzącego do
wydłużenia QTc i późnego powstawania załamka T
[36–38].
Do chwili obecnej zidentyfikowano ponad
103 mutacje tego genu [35, 38]. Więcej niż 30 jest
związanych z LQTS3, a 48 z zespołem Brugadów,
natomiast reszta z nich jest powiązana z pozostały-
mi chorobami dotyczącymi zaburzeń czynności ka-
nału sodowego [35]. Mutacje zmiany sensu są naj-
bardziej powszechne (72%), delecje stanowią 10%,
mutacje miejsc składania 8%, zmiany ramki odczy-
tu 5%, i nonsensu 4%. Większość z nich jest umiej-
scowiona w wewnątrzkomórkowych (52%) i trans-
membranowych domenach (30%), pozostałe w regio-
Tabela 1. Geny związane z zespołem wydłużonego QT
Table 1. Genes associated with long QT syndrome
Typ LQTS Locus Gen Kanał jonowy Fenotyp
LQTS1 11p 15.5 KCNQ1 ØIKs RWS, JLNS
LQTS2 7q 35–36 KCNH2 ØIKr RWS
LQTS3 3p 21–24 SCN5A ≠INa RWS
LQTS4 4q 25–27 ANKB lub ANK2 ØNa-Cax, Na+/K+-ATPaza RWS
LQTS5 21q 22.1–22.2 KCNE1 ØIKs RWS, JLNS
LQTS6 21q 22.1–22.2 KCNE2 ØIKr RWS, JLNS
LQTS7 17q23 KCNJ2 ØKir2.1 RWS
RWS (Romano-Ward syndrome) — zespół Romano-Warda; JLNS (Jervell and Lange-Nielsen syndrome) — zespół Jervella i Lange-Nielsena
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nie pory (12%) i w segmentach pozakomórkowych
(6%) [Herbert i wsp., dane nieopublikowane].
Trzeci gen KCNH2 zmapowano na chromoso-
mie 7 w prążku q35 [39, 40]. Ulega on ekspresji
w sercu, składa się z 15 eksonów (19 kb) i koduje
białko o budowie segmentowej, składające się
z 6 domen transmembranowych. Produkty genów
KCNH2 i KCNE2 współuczestniczą w formowaniu
białka szybkiego kanału potasowego (Ikr) [41].
Mutacje genu KCNH2 u pacjentów z LQTS2
powodują wydłużenie odcinka QT, wywołując re-
dukcję potencjału. Większość zidentyfikowanych
w nim mutacji to mutacje zmiany sensu, delecje,
zmiany ramki odczytu i miejsc donorowych. Wyka-
zano, iż mutacje punktowe (minimalne zmiany) wy-
wołują redukcję funkcji napięcia kanału Ikr. Opisa-
no jedno gorące miejsce dla mutacji w KCNH2
w pozycji 561, gdzie zidentyfikowano substytucję
alaniny z waliną [42]. Zmutowany gen ulega ekspre-
sji wraz z formą dziką, wywołując efekt dominujący
negatywny z punktu widzenia funkcjonowania ka-
nału [41] (tab. 2).
Cechy kliniczne i elektrokardiograficzne
W zespole wydłużonego QT u 40% nosicieli
nieprawidłowych genów nie występują objawy kli-
niczne [43]. U dzieci i młodzieży częściej niż u do-
rosłych pierwszym objawem może być utrata przy-
tomności (26%), zatrzymanie krążenia (9%) i nagły
zgon w pełnym zdrowiu [10]. U 10% dzieci wystę-
pują utraty przytomności z towarzyszącymi drgaw-
kami. Dzieci te są najczęściej leczone w poradniach
neurologicznych z powodu mylnie rozpoznanej pa-
daczki. Utraty przytomności u dzieci z objawami
prodromalnymi (zawroty głowy, mroczki) poprze-
dzającymi wystąpienie drgawek zawsze powinny
skłaniać do podejrzenia LQTS.
Niektóre dzieci zgłaszają okresowe kołatania
serca, gorsze samopoczucie, zwiększoną męczli-
wość w czasie wysiłku. Objawy bradykardii mogą
się wiązać z relatywnie wolnym rytmem serca,
częstszym występowaniem u tych dzieci zaburzeń
przewodzenia (blok przedsionkowo-komorowy IIo
2:1, blok III o) lub dysfunkcją węzła zatokowego [10].
W badaniach Garsona i wsp. [10] u 6% dzieci zgła-
szających dolegliwości stwierdzono prawidłowy
czas trwania odstępu QT w badaniu EKG.
Wyodrębnione na podstawie badań genetycz-
nych molekularne genotypy LQTS różnią się mię-
dzy sobą zaburzeniami okresu repolaryzacji ze
zmienną morfologią załamka T w zapisach elektro-
kardiograficznych oraz czynnikami wyzwalającymi
objawową arytmię komorową [21, 44].
Objawy wywołane wysiłkiem częściej stwier-
dzano u chorych z wrodzonymi zespołami wydłużo-
nego QT spowodowanymi zaburzoną funkcją kana-
łów potasowych (LQTS1, LQTS2, JLNS1 i JLNS2).
W LQTS1 i LQTS2 objawy występują przede
wszystkim w okresie czuwania, rzadziej w nocy.
Typowymi czynnikami wyzwalającymi epizody ser-
cowe w LQTS1 są wysiłek fizyczny (zwłaszcza pły-
wanie) i stres emocjonalny (gniew, lęk, walka,
ucieczka). U tych pacjentów stymulacja b-adrener-
giczna powoduje wydłużenie czasu trwania odstę-
pu QT w EKG.
W LQTS2 charakterystycznym czynnikiem
wyzwalającym jest głośny bodziec słuchowy (nagły
dźwięk budzika, telefonu, dzwonka, syreny alarmowej,
grzmot w czasie burzy). Sen i wolna akcja serca wy-
zwalają dolegliwości u pacjentów z LQTS3 [16, 17].
Różne typy genetyczne zespołu wydłużonego
QT warunkują odmienną prezentację elektrokardio-
graficzną [24, 44, 45]. Stwierdzane zmiany okresu
repolaryzacji w zapisie EKG mogą być pomocne we
wstępnym diagnozowaniu pacjentów z LQTS i dal-
Tabela 2. Mutacje genów związanych z zespołem wydłużonego QT
Table 2. Spectrum of mutations associated with long QT syndrome genes
Typ mutacji KCNQ1 KCNE1 SCN5A
Zmiany sensu 86 71 76
Zmiany nonsensu 6 5 4
Delecja/inercja 13 2 12
Zmiany ramki oodczytu 1 22 5
Zmiany miejsc składania 7 5 8
Pozycja zewnątrzkomórkowa 0 7 5
Pozycja transmembranowa 33 13 30
Region pory 22 14 12
Pozycja wewnątrzkomórkowa 33 48 52
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szym skierowaniu do pracowni badań genetycz-
nych [24].
W zapisie EKG pacjentów z LQTS1 załamek T
może mieć szeroką podstawę, może powoli nara-
stać, mieć prawidłowy kształt lub późny początek
z wydłużeniem odcinka ST. U pacjentów z LQTS2
załamek T jest najczęściej niskoamplitudowy, dwu-
garbny, z małym lub dużym zazębieniem (typ S lub
L) na ramieniu zstępującym załamka T. W EKG spo-
czynkowym też mogą występować załamki T na sze-
rokiej podstawie. U pacjentów z LQTS3 załamek T
jest wąski i szpiczasty z długim izoelektrycznym od-
cinkiem ST [44]. W obrębie tej samej rodziny załamki
T mogą mieć różną morfologię [24, 44, 45].
Ocena morfologiczna załamka T w spoczynko-
wym EKG może być pomocna diagnostycznie, ale nie
jest wystarczającym kryterium oceny pacjentów
z LQTS. Badanie EKG wykonane w trakcie i po wy-
siłku może wzmacniać i ujawnić fenotypowe cechy
załamka T u pacjentów z LQTS1 i LQTS2 [44].
Kryteria diagnostyczne
Obraz kliniczny i elektrokardiograficzny
LQTS jest bardzo różnorodny. Obecnie rozpozna-
nie zespołu wydłużonego QT opiera się na kryte-
riach diagnostycznych podanych w zmodyfikowa-
nej skali punktowej Schwartza i Mossa (tab. 3), któ-
ra obejmuje parametry elektrokardiograficzne,
objawy kliniczne i dane z wywiadu rodzinnego [15].
Istotne jest wczesne rozpoznanie zespołu z powo-
du wysokiej śmiertelności nieleczonych pacjentów
z objawami (20% chorych umiera w okresie roku
po pierwszej utracie przytomności, 50% — po 10 la-
tach) [19, 46].
Wywiad rodzinny z niewyjaśnionymi epizoda-
mi zgonów sercowych wśród członków najbliższej
rodziny (przed 30 rż.) powinien również uwzględ-
niać nagłe zgony niemowląt, utonięcia i wypadki sa-
mochodowe w niewyjaśnionych okolicznościach.
W najwcześniej opublikowanych kryteriach
elektrokardiograficznych [46] wartość diagnostycz-
na czasu trwania odstępu QT skorygowanego we-
dług Bazetta wynosiła 440 ms, a po uwzględnieniu
różnicy płci diagnostyczne wartości obejmowały
QTc > 0,45 s u mężczyzn oraz QTc > 0,46 s u ko-
biet i u dzieci powyżej 15 rż. [14].
Wyniki badań genetycznych wśród rodzin
z LQTS narzuciły nową modyfikację norm prawidło-
wego czasu trwania odstępu QT [43]. Stwierdzając
u pacjentów z potwierdzonym genotypem LQTS1
przedział wartości granicznych skorygowanego od-
stępu QT wynoszący 0,42–0,47 s, przyjęto wartość
QTc < 0,41 s jako wykluczającą obecność zespołu
wydłużonego QT. Zastosowanie w tej grupie pacjen-
tów diagnostycznej wartości QTc > 0,44 s spowo-
dowało uzyskanie fałszywie ujemnego wyniku
u 11% osób z potwierdzonym genotypem LQTS.
Przyjęcie nieprawidłowych wartości: QTc >
> 0,47 s u mężczyzn i QTc > 0,48 s u kobiet dało fał-
szywie negatywne wyniki aż w 40% przypadków [43].
Nierozpoznani na podstawie dotychczas przyjętych
kryteriów diagnostycznych nosiciele mutacji geno-
wych, u których nie występują objawy, charaktery-
zują się dużym ryzykiem nagłej śmierci sercowej.
W granicznych przypadkach czasu trwania odstępu
QT (oprócz danych z wywiadu i objawów klinicz-
nych) bardzo ważna jest morfologiczna ocena okre-
su repolaryzacji komór w zapisie EKG (kształt
i zmienność załamka T, obecność fali U) oraz
zastosowanie testów prowokacyjnych (próby wysił-
kowej).
Genotypowa identyfikacja pacjentów (nosicieli)
bez objawów nadal ma pewne ograniczenia, ponie-
waż nie wszystkie mutacje powodujące LQTS są
rozpoznawalne genotypowo [44, 47] (tab. 3).
Tabela 3. Kryteria diagnostyczne rozpoznania
wrodzonego zespołu wydłużonego QT




> 480 ms 3
460–470 ms 2
> 450 (płeć męska) 1
Wielokształtny częstoskurcz 2
komorowy torsade de pointes*
Naprzemienność załamków T 1
Zazębione załamki T — dwugarbne 1
w 3 odprowadzeniach
Częstość rytmu serca u dzieci 0,5
w spoczynku zwolniona w stosunku
do wieku (< 2. percentyla)
Dane kliniczne
Omdlenia:*
   Związane ze stresem, wysiłkiem 2
   Bez stresu, wysiłku 1
   Wrodzona głuchota 0,5
Wywiad rodzinny
Członkowie rodziny z rozpoznanym 1
LQTS ≥ 4 pkt w skali Schwartza i Mossa
Nagły zgon sercowy wśród członków 0,5
najbliższej rodziny < 30 rż.
*Wzajemnie wykluczające się; Punktacja: < 1 pkt = niskie prawdo-
podobieństwo LQTS; 2–3 pkt = możliwość wystąpienia LQTS;
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Testy prowokacyjne
Dodatkowych informacji o nieprawidłowej re-
polaryzacji może dostarczyć dynamika komorowej
repolaryzacji w czasie testów prowokacyjnych, któ-
re wykonuje się u pacjentów z granicznymi lub pra-
widłowymi wartościami czasu trwania QTc
w EKG, ze zgłaszanymi dolegliwościami lub z do-
datnim wywiadem rodzinnym. Najczęściej przepro-
wadza się test wysiłkowy, rzadziej stosuje się do-
żylną adrenalinę lub izoproterenol [6].
W zależności od postaci genotypowej LQTS po
stymulacji wysiłkiem stwierdza się zmiany morfo-
logii i czasu trwania różnych parametrów repolary-
zacji QT, QTo (T onset), QTp (T peak), QTpe
(T peak-end). Zapis EKG wykonany w trakcie i po
wysiłku może wzmocnić i ujawnić fenotypowe ce-
chy załamka T, zarówno dla pacjentów z LQTS1, jak
i LQTS2 [44, 47, 48].
U pacjentów z LQTS1 z nieprawidłowym kana-
łem jonowym IKs, zależnym od układu wegetatywne-
go, odstęp QT w czasie stymulacji adrenergicznej,
pomimo przyspieszania rytmu serca, jest nieprawi-
dłowo wydłużony (szczególnie w 3. min odpoczyn-
ku). Pacjenci z tym zespołem mogą się również cha-
rakteryzować nieprawidłową odpowiedzią chronotro-
pową w czasie trwania próby wysiłkowej. U chorych
z genotypem LQTS2 i LQTS3 odstęp QT w czasie
wysiłku ma prawidłowe wartości [44, 47].
Podczas testu wysiłkowego u pacjentów
z LQTS1, mających w EKG załamek T na szerokiej
podstawie, zaobserwowano wydłużenie odstępu
QTc i QTpe — bez zmian morfologii załamka T.
W przypadku LQTS1 z prawidłowym kształtem za-
łamka T lub z późnym początkiem załamka T w EKG
w czasie wysiłku stwierdzono zmianę kształtu za-
łamka T na załamek T o szerokiej podstawie (oprócz
wydłużenia QTc).
U pacjentów z LQTS2 w czasie wysiłku może się
powiększyć zazębienie na ramieniu zstępującym załam-
ka T lub załamek T na szerokiej podstawie może się
zmienić w załamek T dwugarbny lub dwufazowy [44].
Wzrost odstępu QT i QTpe w teście wysiłko-
wym u pacjentów z LQTS1 może się wiązać z częst-
szym występowaniem nagłych zgonów w czasie
wysiłku u pacjentów z LQTS1 [44, 48, 49].
Leczenie i profilaktyka
Mutacji genowej należy przede wszystkim po-
szukiwać u osoby z klinicznymi objawami LQTS.
Molekularne potwierdzenie LQTS jest równoznacz-
ne z identyfikacją rodziny dużego ryzyka genetycz-
nego. Oznacza to, że każdy chory może mieć krew-
nych będących nosicielami potencjalnie śmiertelne-
go genu, u których nie wystepują objawy i którzy
w porównaniu z całą populacją cechują się większym
ryzykiem wystąpienia nagłych zgonów.
Nosiciele zmutowanych genów powinni unikać
m.in. stanów prowadzących do hipokaliemii, hipo-
kalcemii, hipomagnezemii (odpowiednia podaż elek-
trolitów w diecie) oraz stosowania leków wydłuża-
jących odstęp QT w EKG (wszyscy powinni posia-
dać szczegółowy wykaz leków wydłużających czas
QT) [18, 21, 24].
Ważne jest ograniczanie sytuacji prowokują-
cych omdlenie: nadmiernych emocji, intensywne-
go wysiłku; szczególnie przeciwwskazane jest pły-
wanie.
W zależności od dysfunkcji kanałów jonowych
w poszczególnych genotypach możliwe jest zasto-
sowanie odpowiedniej terapii: w LQTS1 — b-blo-
kery, nikorandil, w LQTS2 — b-blokery, potas, spi-
ronolakton, w LQTS3 — meksyletyna, flekainid, to-
kainid, fenytoina.
Pacjenci z objawami, pomimo terapeutycznych
dawek b-blokerów, wymagają wszczepienia rozrusz-
nika, kardiowertera-defibrylatora lub rzadko obec-
nie stosowanej lewostronnej sympatektomii. Im-
plantację stymulatora szczególnie poleca się
w genotypie LQTS3, ponieważ częste, nagłe zgony
sercowe, występują w tym zespole w czasie zwol-
nionego rytmu serca [21, 50, 51]. Młodzi pacjenci
bez objawów (< 40 rż.) powinni być objęci lecze-
niem profilaktycznym z powodu możliwości wystę-
powania u nich (30–40% przypadków) epizodów na-
głego zatrzymania krążenia, bez objawów poprze-
dzających [10, 43].
Streszczenie
Zespół wydłużonego QT charakteryzuje się zaburzeniami repolaryzacji z wydłużeniem czasu
trwania odstępu QT w zapisie EKG i predyspozycją do groźnych komorowych arytmii (torsade
de pointes) prowadzących do omdleń i nagłych zgonów. Na podstawie badań molekularnych
za przyczynę zaburzeń elektrofizjologicznych występujących w tym zespole uznano defekty
w białkach kanałów jonowych (potasowych i sodowych) błony komórkowej komórek mięśnia
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sercowego. Dziedziczony autosomalnie dominująco, bez wrodzonej głuchoty zespół Romano-
-Warda jest zbiorem co najmniej 6 genotypów, z których najczęściej występują 3 pierwsze
postacie LQTS1, LQTS2 i LQTS3. W zależności od położenia zmutowanego genu na chromo-
somie 11 (IKs), 7 (IKr) lub 3 (INa) te 3 genotypy różnią się między sobą zaburzeniami okresu
repolaryzacji ze zmienną morfologią załamka T w zapisach elektrokardiograficznych oraz
czynnikami wyzwalającymi objawową arytmię komorową. W obrazie klinicznym dominują
nawracające utraty przytomności, które w LQTS1 i LQTS2 są najczęściej wywołane stymu-
lacją układu adrenergicznego (wysiłek, emocje, przestrach, nagły bodziec dźwiękowy). W geno-
typie LQTS3 objawowa arytmia komorowa najczęściej występuje w spoczynku lub we śnie.
U 40% pacjentów z wrodzonym zespołem wydłużonego QT przebieg kliniczny jest bezobjawowy.
W postaciach LQTS klinicznie utajonych — wydłużenie odstępu QT, zmiany załamka T oraz
komorowe zaburzenia rytmu serca — mogą występować napadowo, co można zaobserwować
w zapisie Holtera lub w teście wysiłkowym. Często u pozornie zdrowych dzieci i młodzieży
pierwszym objawem może być zatrzymanie krążenia lub nagły zgon. Młodzi pacjenci bez
objawów powinni być objęci leczeniem profilaktycznym ze względu na możliwość występowa-
nia u nich epizodów nagłego zatrzymania krążenia, bez objawów poprzedzających. (Folia
Cardiol. 2005; 12: 403–411)
zespół wydłużonego QT, kanały jonowe, mutacje, parametry repolaryzacji,
morfologia załamka T, test wysiłkowy
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